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ANEMIES HEMOLYTIQUES 


CONGENITALES 


L.SAHRAOUPAT5 
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Définition 


Anémie une anomalie CORPUSCULAIRE 


e 


Siège 


1 Membrane = MSH 
2 Enzymes= PK , G6EPD 


3- Hb = * quantité : Thalassèmie 


* qualitaté : HbS 


| DDV < 120; 


Sur: www.la-faculte.net : Espace E-learning pour apprentissage gratuit online Pour utilisation Non-lucrative 


facadm16@gmail.com Participez à "Q&R rapide" pour mieux préparer vos examens 2017/2018 


Sur: www.la-faculte.net Espace E-learning pour apprentissage gratuit online Pour utilisation Non-lucrative 


° Minkowski Chauffard 
° Micosphérocytose héréditaire 


La triade 


Splénectomie 


: ; protéine "Band 3" (transporteur anionique) 
groupe Rhésus D glycophorine © Elycosplations 
: protème "Band 4.5" (transporteur 


groupe x d au glucose) 


lace extra 


cellulaire 


PR face intra: 


cellulaire 
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DEFINITION 


" A H.C héréditaire 


= Défaut de synthèse / chaines globine  Tot 


partiel 


s_Anomalie de l’Hb d’origine génétique 
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ÉTEUR. 


Bassin-méditéranéen + moyen orient 
…Alsérie.206-pOp hétéro ++++ Prevention 


Génétique : 
+ Chromosome 11 
° Autosomale récessive : 
1 seul gène atteint : compensatio 
: hétéro 
2 chromosomes atteints : homo 


°e ‘Transmission : Mendel 
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Les Hb 


A=2A,2B 
22 2A ,2D 
22, 2G 
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B THAL HOMOZYGORE 
Défaut de synthese Hb 


déséquilibre des chaines = précipitation 
A: 


dommages C. = destruction GR 


Hémolyse 


(Phagocytose) MT MO 


HYPOXIE 
\N EPO 


 E.POIESE 


Absorption fer (SURCHARGE) hyperplasie os (DCE) 


CLINIQUE COOLEY = F MAJEURE 


CDD: 


+ NS 6 mois (6 — 18 mois) 
[Infections répétées +++ ORL 


…(Gassure de la courbe chez NRS 
° Jriade hémolytique 


CLINIQUE COOLEY = F MAJEURE 


Signes cliniques : 


Dysmorphie, teint bronzé 


RSP 
Abdomen distendu , membres graciles 


Iriade hémolytique + HPM 


BIOLOGIE 


Hémogramme : 


Pb 0 micro hypoch régénérative +++ rétic 
° GBet PQ nl ou 


DYSMOPHIES IMPORTANTES GR 


Bilan d’ hémolyse: 
° Biliind:>109/ 
°* EFb:F majoritaire > 60 % 
A > 10% si B+ 
= 0 si BO 
* Enquête familiale : 2 parents hétéro 


B INTERMEDIAIRE 


>-Symptomato-clinique et biologique moins grave 
> DCF modérée 
> TRT TS ponctuelles 


B HETERO:mmenre 


+ _ASSYMPTOMAMPIOQUE pérennise la maladie 
° K pseudopolyglobulie microcytaire 
° A2>3,3% 


DIAGNOSTIC 


> Consanguinité 

> Cas similaires dans la famille 

> ATCD infections , T5 régulières 
> Tableau clinique décrits 


> E. Hb + Enquête familiale 
(porteurs obligatoires) 


COMPLICATIONS 


MS> 40 ANS Mais émaillée de CPL 
HEMOCHROMATHOSE (défaillance multiviscérale ) 
Infections virales et bact. 

Hypersplénisme 

LV 


Grise aplastique (mais actuellement B9 systématique ) 


TRAITEMENS EST SUBSTITUHRIE 
But : 


PIb9 g/dL - Croissance normale 
- inhibe EP ineff 


Eviter cplc mdie et traitement 
seul trt curatif : GMO), t Génique 


TRI PREVENTIF +++++CONSEIL GENETIQUE 


TRAITEMENT EST SUBSTITUTIF 


| TS CGPE: 
10-20 cc/kg /3-4 SA 
seuil 9 g/dl 


Risque : inf virales + surcharge Fer 


Chelation. 
Ferritine > 1000 ng/mil 
Deferoxamine, Deferiprone , Deferasirox 


3/4. splenéctomie  H.splenisme + vaccinationPneumocoq 


4PProphylaxie infections Ospen 1M, vaccinations 


o/ B9 
6/ HU 


DREPANOSSSSS 


DEPINEI TON 


A.H.C 
Mdie génétique qualitative de l’Hb 


Anomalie qualit. chn B de globine 


ACGlutamique (Hb A) valine = Hb S 


EPIDEMIO 


Une-des mdies-genMles + freq ds le monde 
Ereq : bassin méditéraneen. , afrique noir 


Algérie : foyers est , Annaba 3% 
fra 1 % hétéro 


Transmission : autosomal récessif, chr 11 


Parents 6 


E AIS] 


[AA] [AIS] 


ne la Hom ER 
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An llulaire FALCIFORMATION 
° Deshydratation 


GK rigide 
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FALCIFORMATION (GR rigide) 


Hypoperf Tissulaire > Anémie 


> Ictere 
> +/- SPM <6 ans 


VE Formehomozye0te 515 


CDD : 


* Tableau A.HC ou cplic 
QHb F diminue, laissant place a l’'HbS ) 


e [c 6 mois — 18 mois 


Tableau : 
Fémolyse chronique modérée + accès aigus 


+ "SPM 
Dvpt stat.pondéral : OK 
Pas de dysmorphie 
CVO déclenchées par : 
hypoxie 


clinique en fonction de l'Age : 


> 6 mois a Sans : © YD main pied 


infections +++ORL 
CVO +++syd main pied 
Séquestration splénique aigue (Chute brutale de l'Hb + vol 


>H15.ans-: CVO Hyperalgiques 


CVO : DI oss, abdo, priapisme 
infections : urinaires, méningite 
crises hémolytiques , crise aplastique 


> >15 ans : 


infection 
LV 
complications dégénératives : 
necrose aseptique des tete Fémorale 
atteinte rénale 
ulcère de jambe 
rétinopathie 


Biologie : 


1-Hémogramme : 
ED“ 2, 9-5/dhbien-tolérée normocytaire , normochrome 


REGENERATIVE 


2-Frottis sg : 
Drépanocytes a l’état spontané 


Erythroblastose 


4-E Hb : S majoritaire 75 — 95 % 
À absente 
A2 24% 
F1-15% 
5-Enquete familiale : parents hétéro 
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COMPLICATIONS 


CVO: 


- TOUS LES OS = DOULEUR 
- SYD MAIN PIED AVANT 3 ANS 


Re FATAL DS 20% (FACTEURS: infection, embolie p, oap, 
infarctus costaux) 
- INFARCT CÉRÉBRAL 
- PRIAPISME 


CRISES DE DÉGLOBULISATION AIGUE = 
- HYPER HÉMOLYSE OU 
- SÉQUESTRATION SPLÉNIQUE 
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Forme hétérozygote : 


> Asymptomatique sauf hypoxie sévere 
> Hg et FS NI 
> EMMEL + 
DE COMEID À 55-006 
S 40-45 % 
A2 2-3% 
>Enquete familiale : un ou 2 parents hétéro 


Formes double hétérozygote S/B 


0 CUS 

> Tableau de B thal intermediaire + DI oss 

> Biologie : idem 

>E. Hb: hb 10-30 % , HbF:5-15 % , Hb A2:4-6% , HbS : 90- 50 % 
> Enquete familiale : un parent S hétéro + un parent B hétéro 


Comment POSE DES 


